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Esetelemzés a Ritka betegségekkel foglalkozé6 Nemzeti Terv elkészitéséhez

Mik a Ritka Betegségekkel kapcsolatos tények?

A tdbb mint 6000-8000 féle ritka betegség kb. 800 000 embert érint hazankban (kb. 13 f6bél 1-t). Osszességiikben a ritka
betegségek tehat nem ritkak, ezért kezeli az Eurdpai Unid is kiemelt prioritasként a jogaik és esélyegyenl6ségik biztositasat.
A ritka betegek nehezen diagnosztizdlhatdak, dllapotuk rossz diagndzis és nem megfelel6 kezelés esetén romlik, ami sokszor
sulyos szenvedéseket okoz a beteg szdmara. A legtobb esetben a ritka betegség a helyes kezelés megtaldldsa esetén sem
gyogyithato, de a képességek javithatdak és a beteg allapota a legtobb esetben lényegesen javithatd. A ritka betegek
allapotuk, és az informaciéhiany miatt hatranyos helyzetben vannak, gyakran negativ megkiilonboztetésben részesiilnek
szinte az élet minden teriletén.

A hazai egészségligyi rendszer, az utdbbi évek jelentds eréfeszitései ellenére, esetlegesen, teriletileg szorvanyosan és
tébbnyire egyoldaltan latja el a ritka betegeket. A ritka beteget gondozé csalddok ezrei szembesiilnek sulyos nehézségekkel
az orvosi, oktatasi és szocidlis segitséghez, tdmogatdshoz vald hozzaférés terén, aminek kdvetkeztében a ritka beteget
kezel6 csaladok marginalizalédnak. A ritka betegek diagnosztizalasa nehéz, a diagndzis nélkili betegek kezelésének hianya
csokkenti az allapotuk javitdsanak, és a korai fejlesztésiiknek esélyeit, a téves kezelések nem egyszer tovabbi
egészségkarosodasahoz vezetnek, jelentds tébblet terhet és koltséget okozva mind a csalad, mind a tarsadalom szamara.

Mit szeretne elérni a RIROSZ a Ritka Betegek érdekében?

Erdekképviseleti fellépéssel segiti a Kormanyt a ritka betegek kezelése és szocialis ellatasa érdekében készitendé Nemzeti
Tervének elkészitésében, amelynek 2013 végéig kell elkésziilnie. TAmogatja és segiti, hogy a terv elkészitése soran az e
teriletre vonatkozé EU Tandcsi Ajanlasok a hazai viszonyoknak megfelel6en, megvaldsithatéan és megfeleld prioritdsokkal
keriljenek a stratégiai tervekbe.

Milyen hasznot hoz a Nemzeti Terv Magyarorszagnak?
A Nemzeti Terv elGsegiti az egészséguigyi és szocialis raforditasok és szolgdltatdsok hatékony elosztasat, mert:
e segiti az elérhet6 korlatozottan rendelkezésre egészségiigyi forrasok leghatékonyabb felhasznalasat;
e tamogatja a kormany egészségigyi kutatasi programjat, beleértve a transzlacids kutatasok erGsitését;
e el6mozditja a korai és helyes diagnozist, ill. az id6ben megkezdett kezeléseket, amik javithatjak a ritka betegek
egészségligyi allapotat, életmindségét, csokkentve a tarsadalom kéltségeit;
e egységes betegség nyilvantartd rendszerekkel segiti az egészségligyi szakemberek munkajat,
e biztositja, hogy orszagunk lépést tartson az EU tdbbi orszagaval, és egylttmikodhessen veliik, segitve a hataron
atnyuld ritka beteg ellatast.

1, BEVEZETES

Mi a RIROSZ és annak a Nemzeti Terv Koordinaciéjat ElGsegit6 Bizottsaga?

A ritka betegségek magyarorszagi szervezete (RIROSZ) 2006 mdjusaban alakult meg hosszu évek el6készité munkaja utdn, nyolc
alapitd betegszervezet 6sszefogasaval. A Szévetség napjainkban 37 olyan betegszervezetbdl és szamos egyéni taghbdl all, akik
aktivan tevékenykednek a ritka betegségek teriiletén. A RIROSZ meggy6zG6dése, hogy vilagszerte a betegeknek kell az

egészségligy kozéppontjaban allniuk. A RIROSZ kiildetése, hogy segitse a ritka betegséggel él6ket és csaladjaikat.

A RIROSZ létrehozta a Nemzeti Terv Koordinacidjat ElGsegité Bizottsagat annak érdekében, hogy a Terv lehetSleg mindazon
kulcsfontossagu érdekcsoport véleményére tamaszkodjon, akik érdekeltek annak létrejottében. A bizottsag felajanlja
segitségét e vélemények Osszegylijtésében, Gsszehangoldsdban és egyeztetésében. Eredményeivel segiti a Ritka betegségek

Kdzpontja, a Nemzeti Terv Koordinatora és a Ritka Betegségek SzakértGi Bizottsaga tevékenységét.

Miért van sziikség a Ritka Betegségek Nemzeti Tervére?

A Nemzeti Terv sziikséges ahhoz, hogy javitsunk a ritka betegeket ellatd egészségiigyi szolgaltatasok rendszerének jelenlegi
szervezettségén és hatdsossagan, hogy felkészitsiik az egészségiigyi, oktatasi, szocialis szakembereket és a betegeket a legjobb
ellatasi gyakorlatok biztositasara és hasznalatara. A tervszer( ellatas célja, hogy minden ritka beteg a lehet§ legrévidebb id6
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alatt kapjon diagndzist annak érdekében, hogy id6ben hozzaférhessen a sziikséges ellatdshoz és tdmogatashoz,
végeredményben csokkentve a beteg és csalddja megprdbaltatasait és a tarsadalom terheit.

Az utdbbi évtizedben fejl6dés volt tapasztalhatd a ritka betegek egészségligyi ellatdsa terén, javitva e sulyos betegségekben
szenvedBk egészségligyi helyzetét és életkilatasait. Ugyanakkor az egészségligyi rendszer altalanos gondjai nehezitették a tobb
korra specializalédott multidiszciplindris ellatast biztositd Szakért6i Kézpontok kialakitasat, és a ritka és kilonleges ellatast
igényl6 betegek megfeleld, az egész orszag terlletére kiterjedd egészségiigyi ellatasat, esélyegyenldségét. Rendkivil fontos az
egészségliggyel integralt szocidlis ellatas is. A Nemzeti Terv atfogd stratégia keretében lehetévé tenné a magas szakmai
kovetelményeknek megfeleld, egységes ellaté rendszer kialakitasat, fejlesztését.

2, AZ EGESZSEGUGYI SZOLGALTATASOK FEJLESZTESE

Hogyan tudna egy Nemzeti Terv elGsegiteni a ritka betegeknek nyujtott egészségligyi szolgaltatasok fejlesztését?

Jelenleg szdmos ritka betegséggel él6 személy szdmdra nehézséget jelent a j6 min6ségl ellatashoz és szolgdltatashoz vald
hozzaférés. Sok esetben akkor is gond ez, ha mar létezik megfelel§ szolgaltatds, az intézmények kozti kommunikacid és
koordinacid hianyabol fakaddan. Az allapotok ritkasagabdl, és az egészségligyi rendszer jelenlegi szervezettségébdl adéddan az
egészségligyi dolgozdk gyakran kevés, sokszor semmilyen informacidval sem rendelkeznek a betegek ellatasat, tdmogatasat
illetéen annak érdekében, hogy megtalaljak az optimalis ,betegutakat”, s eljuttassak a beteget a megfelel§ szakért6hoz. Ez
reménytelen helyzetbe juttatja a betegeket, akik ugy érezik, hogy ,,megakadtak” a rendszerben, és véletlenszer(ivé valik, hogy
ki mikor tud ellatashoz jutni. igy évekig, s6t évtizedekig bolyonghatnak orvostdl orvosig, ami sok felesleges egyéni és tarsadalmi
teherrel és koltséggel jar.

A ritka betegségek ellatasara vonatkozd atfogd és hosszu tavu stratégia biztosithatja, hogy a rendelkezésre allo eréforrasok
célorientalt szervezésével, fejlesztésével olyan rendszer alakuljon ki, ami a korai diagnézishoz valé hozzdjutast biztositja, a
betegek allapotat multidiszciplinaris ellatassal javitja, az élethez valé jogukat biztositja, mikdzben az érintett csalddok és a
tarsadalom terheit racionalizalja.

Miért érné ez meg a betegek csaladjainak és igy az orszagnak?

e az orszagos vagy regionadlis szakért6i kézpontok azonositasdval és kialakitdsaval a magas szintli szakmai tudas
koncentraciodja az ellatas hatékonysagat nagymértékben javithatn3;

e biztositana a ritka betegek szamara az egyértelm(i betegutakat, az illetékes szakemberek egylittmikddésén keresztiil,
csokkentve a feleslegesen elvégzett vizsgalatok és kezelések szamat és koltségét;

e multidiszciplinaris megkozelitést kdveté modellben szolgaltatnd a ritka betegek szamdra a koordinalt ellatast, a
szervezeti hatarokat atlépve, elkeriilve az ellatas terileti hianyossagat, toredezettségét (ami azért is fontos, mert
szamos ritka betegség esetében a test tobb szervrendszere is érintett, ezért a betegnek tdbbszor, tobbféle
egészségligyi specialistdra van sziiksége. A gyodgyithatatlan esetekben pedig rendkiviil fontos az egészségliggyel
integralt szocidlis ellatas);

e a betegek és a tarsadalom korében javulhatna a ritka kdérokra vonatkozd tdjékozottsag, elGsegitve a betegek
tarsadalmi beilleszkedését.

Mennyibe fog ez keriilni?

Az ajanldsok, a realitasokat figyelembe véve, nagyrészt a forrdsok atszervezését, koncentrdcidjat és szervezett miikodését
igénylik, a helyes ellatassal 6sszességében és hosszutdvon csokkentve az egészségbiztositas és szocidlis ellatas koltségeit. A
forrasok sokkal hatékonyabb felhasznalasaval a kormanyzat minimalis raforditassal, a rendszerben meglév6é forrasok
racionalizadldsaval maximalis hasznosulast érhet el.

3, RITKA BETEGSEGEK KUTATASANAK TAMOGATASA

Hogyan tudna a Nemzeti Terv elGsegiteni a ritka betegségek kutatasat?

A Nemzeti Terv |étrehozasa egy kivalé lehet&ség annak biztositasara, hogy:

e hazank is szervesen bekapcsolédhasson a ritka betegségek kutatdsaba. Ez azt is jelenti, hogy e kutatasok szamara
biztositva lennének a megfeleld keretek és a kdrnyezet — pl. a Tervben szerepld orszdgos betegregiszterek készitése, a
klinikai prébakat mozdithatja el6;

e javuljon a ritka betegségek mar létezd kutatdsainak jobb azonositasa, és koordinacidja, pl. kutatdi haldzatok épitésével.

Miért érné ez meg az orszagnak?

Az egyértelm(i stratégia, amely mind az akadémiai, mind a magan szektort Osszefogja, lehet6séget nyujtana arra, hogy a
kutatoink is jobban bekapcsolédhassanak Eurdpa és a vilag fontos biomedikai kutatdsaiba.
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A ritka betegségek kutatasanak erdsitése és koordinalasa:
e tobb lehetéséget adna a diagnosztizdlasra és kezelésekre;
e hazankat kutatas szempontjabdl még aktivabb hellyé tenné, magasan kvalifikdlt munkahelyeket is teremtve;
e 3tlit6 eredményt hozhat altaldnosan az egészségligyi kutatasok terén, kilonos tekintettel, a genetikai komponenssel
rendelkezd olyan gyakori betegségek esetében, mint pl. az asztma és a cukorbetegség.

A Nemzeti Terv lehet6vé teszi a szélesebb korl nemzetkodzi kutatasi egyuttmikddést, ami kiildndsen fontos a ritka betegségek
esetében, ahol kevés a kutatdst segit6 regisztralt paciens. Mivel a ritka betegségek kutatasa ma Eurdpai prioritds, a
bekapcsolddas lehet8ségét nekiink is meg kell ragadnunk, hogy lépést tarthassunk mds orszdgokkal és beruhazasokat
vonzhassunk ide. Ez szorosan egybeesik a kormany sajat egészségligyi kutatasi terveivel, amelyek példaul:

e Atranszlacids kutatasok (melyek az alapkutatasok eredményeit atiltetik a gyakorlatba) tamogatasa;

e Viragzo kutatasi kultura kifejlesztése;

e A biotechnoldgiai és gydgyszeripar beruhazasainak fenntartasa és 6sztonzése.

A Nemzeti Tervnek kotelezettséget kell vallalnia az alabbiak irant:
e Kutassa fel a jelenleg folyd kutatasi projekteket és a jelenleg elérhetd kutatasi forrdsokat;
e Hatarozza meg az alap, klinikai és transzlacios kutatasok sziikségleteit és prioritasait a ritka betegségek teriletén;
e Segitse el6 a ritka betegségekre vonatkozo kutatasokat.

Mennyibe fog mindez keriilni?

A cél az, hogy a jelenlegi raforditasok keretein beliil ndvelje a hatékonysagot.

4, ELERHETO EGESZSEGNYERESEG

Hogyan novelheti a Nemzeti Terv az egészségnyereséget?

A korai diagndzis lehet6vé tételével és a megfelel6 kezelés id6ben vald rendelkezésre allasaval. A ritka betegségek esetében ez
kilénosen fontos, melyek kozil sok jellegébdl addddan progressziv.

Példaként emlitjik a hemofiliat, mely egy azon ritka betegségek koziil, melyre szerencsére létezik hazankban koordindlt ellatas,
specializalt ellaté helyekkel, melyek igazi kénnyebbséget hoznak a csaladok életébe. Ugyanakkor sok mas ritka beteg paciens
nem jut koordinalt, specializalt, multidiszciplinaris ellatashoz. Emiatt sokakat félrediagnosztizalnak, vagy nem diagnosztizalnak,
és ezért nem jutnak hozza azokhoz a lehetdségekhez, amik az életmindségiiket javithatna. Masik példankban altalanos a Gorlin
Szindrémas csalddok korében (a bérrak a betegség legfébb tiinete — basal sejtes karcinéma, vagy BCC-), hogy a betegségik
nemzedékeken at diagnosztizalatlan marad. Néhany ilyen beteg még mindig félrediagnosztizalt és besugarzast kap, amely csak
gyorsitja a betegség lefolyasat, raadasul a felesleges kezelések elvesztegetik a nemzeti egészségligyi rendszer forrasait.

Az arva gyogyszerek elérhetBségének racionalizdlasaval, a forrasok szakszer(i felhasznalasaval a kezelésekre fordithato
koltségek csokkenthet6k, mikozben a beteg egészsége javul. Az ilyen kisszamu paciens gydgyszersziikségletei altaldban nem
felelnek meg a nemzeti egészségligyi szolgalatok koltség-hatékonysag kritériumainak. Ha mégis, a kezelések finanszirozasa
eseti alapon torténik. Azon tulmenden, hogy ez sziikségtelen aggodalmat okoz a paciensnek, elvesztegeti a nemzeti
egészségligyi rendszer forrasait és terileti egyenlGtlenségekhez, igazsagtalansagokhoz is vezet. Emiatt a kezelést a pdciens csak
késleltetve kapja meg, és igy annak egészségligyi hatékonysaga is csorbul. A szocidlis agazat hozzajaruldsa is fokozhatna az
egészség-nyereséget, pl.:. a Ritka Betegségek Informacids, (Re)habiliticids, Fejleszt6 és Szolgaltatd Kozpontjanak
létrehozasdval.

Miért érné ez meg az orszagnak?

Minél hatékonyabb és hatdsosabb a ritka betegségek diagnosztikdja és kezelése, annal tébb ritka beteg lesz képes
egészségesebb és hosszabb életet élni, és ily mddon hozzdjarulni a gazdasaghoz és a tarsadalomhoz. A kevesebb
félrediagnosztizalas kevesebb téves kezelést, igy az eréforrasok kisebb pazarlasat, hatékonyabb kihasznalasat jelenti, a beteg és
csaladja kevesebb szenvedését nem is emlitve!

A Nemzeti Tervnek kotelezettséget kell vallalnia az alabbiak irant:
e Javitani a diagnosztikai adottsagokat és a genetikai tesztel6 szolgaltatasokat;
e ElGsegiteni a ritka betegségek ismertségét az orvosi tarsadalomban, biztositani a korai diagnézist;
e  Biztositani az Uj beavatkozasok szisztematikus bevezetését a minél nagyobb egészségnyereség érdekében;
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e Kialakitani egy eré6teljes, atlathatd, bizonyitékokon alapuld rendszert a ritka betegségek Uj gydgyszereihez vald
hozzajutashoz, minden résztvevé kozrem(ikodésével;

e Megteremteni a ritka betegségek kezelését nemzeti és regiondlis szinten;

e Biztositani a koltséghatékony kezelésekhez valé megfelel6 hozzaférést.

Mennyibe fog mindez keriilni?

Az egészségnyereség elérése specidlis kezelések, gydgyszerek bevezetését teheti sziikségessé. Ezzel kapcsolatban téves az az
elképzelés, hogy az egészségligyi kasszat tul fogja terhelni a ritka betegségek frissen kifejlesztett, Uj, un. arva gyogyszereinek
dradata. Tobb ok miatt:

e Minden évben korilbelil 100 fejlesztés alatt allé gydgyszer kap arva gydégyszer statuszt (hivatalosan elismerik, hogy a
gybgyszer ritka betegségek gyodgyitdsara lehet hasznalatos). Ugyanakkor ezek 10%-abdl lesz csak engedélyezett
gyogyszer,

e Valdszin(tlen, hogy egy id6pontban tobb mint 150 arva gyodgyszer legyen egyidejlileg a piacon Eurépaban kizardlagos
piaci forgalmazasi engedéllyel (ez az arva gydgyszer statuszt kapott gydgyszernek jard el6ny, ami azt jelenti, hogy
azonos hatéanyagu vagy hasonld gydgyszer nem keriilhet piacra ugyanabban az idében).

De igaz az, hogy a magas szakértelemmel jard, esetenként tobb specialista bevonasaval, szakmai iranymutatasaval m{ikodé
ritka beteg gydgyszerkassza a belsé tartalékokat feltarva tudna biztositani a kezelések korszerliségét és kiterjesztését.

5, AZ EUROPAI 6SSZEHASONLITAS

Magyarorszag 2010 végén azon négy tagorszag kozott volt, mely még nem tett egy hivatalos Iépést sem a Nemzeti Terve
érdekében! Franciaorszag mar a masodik 4 éves atfogd tervét vezette be, Hollandia nemzeti stratégiat vitt keresztiil, és
Olaszorszag regionalis szinten fogadott el stratégiakat. Bulgdria és Portugalia is elfogadta mar Nemzeti Tervét. Szerencsére a
hazai egészségpolitika is felvette napirendjére a Nemzeti Terv megalkotasat, elismerve, hogy a Nemzeti Terv elkészitésének
kotelezettsége egy pozitiv lehetdség, kiaknazhatd helyzet az orszadg betegei érdekében, amely ugyanakkor gazdasagi elényt is
jelenthet, segitve a teljes egészségiigylink atalakitasat.

6, KOVETKEZO LEPESEK

A RIROSZ, a 37 betegszervezete, valamint az 6sszes magyar ritka beteg, és csaladja nevében felkéri a kormanyt, hogy tovabbra
is tdmogassa a ritka betegségek eurdpai cselekvési tervére vonatkozo EU Bizottsagi ajanlasok hazai megvaldsitdsat.

A RIROSZ célul tlizte ki egy ritka betegségekre vonatkozd Nemzeti Terv létrehozasanak tamogatdsat, minden érintett
szakteriilet bevonasaval a kutatds, betegszervezetek, klinikusok, gyogyszeripar, végrehajtok és a kormany részérél. A RIROSZ a
rendelkezésére 3all6 minden eszkdzzel igyekszik a folyamatot felgyorsitani. Ezért minden évben megrendezi, az Osszes
érdekcsoport bevonasaval, a Terv elkészitését elGsegité EUROTERV konferencidkat és létrehozta a fent emlitett Bizottsagat. A
Tervnek ki kell terjednie a ritka betegségek minden aspektusara vonatkozé kutatdsokra, a ritka betegségek prevencidjara és
diagndzisara, a kezelés legjobb mddozataira, a ritka betegségekre vonatkozd informacio szétteritésére a kozvélemény, a
paciensek és az orvosi szakma korében.

BETEGTORTENETEK
“Két évtizeddel a rendszervaltast kovet6en megalakult sokféle ritka betegszervezet |étrejotte utan, még mindig vannak olyan
csalddok, akik azzal keresnek meg benniinket, hogy aggaszté mddon, sok éves sokféle kezelést kdvet6en, még mindig nincs
diagnézisuk. Vannak, akik dnmagukat, vagy sajat gyerekiiket diagnosztizalték, az interneten kutatva. igy taldlnak kapcsolatot a
szervezetlinkkel is. Mas betegek is tetemes diagnosztikai késedelemr6l szamolnak be, és arrdl, hogy a csaladi orvos vonakodott
genetikai vizsgalatra beutalni 6ket.”

“Amikor a kislanyunkat egy ritka kromoszoéma rendellenességgel diagnosztizaltak, az orvos leiilt vellink, és megmutatta a genetikai
teszt eredményeit, amin nagy bélyegzével az szerepelt “Abnormalis eredmény”. Az orvos bevallotta, hogy még soha sem taldlkozott
ilyen betegséggel és igy a fejliinkben zsongd sok kérdés koziil egyre sem fog tudni valaszolni.”

“Minden alkalommal, ha egy olyan egészségiigyi dolgozdval taldlkozunk, akivel még korabban nem talalkoztunk (ez gyakran megesik),
az egész torténetet elolrdl kell kezdeniink, és végig kell menniink a kislanyunk egész orvosi torténetén és uUjra el kell magyardznunk
mindent, amit az allapotardl tudunk. El kell mondanunk, milyen probléma hogyan érinti 6t, a nehéz sziilést és a sziilést kovetd idészak
tapasztalatait és mindazokat a potencialis eshet6ségeket, amik még kislanyunk el6tt allnak.”

“Nemrég taldlkoztunk egy tanacsaddval, aki megkérdezte, miért jottiink ide?””

“Elvittem a fiamat egy optikushoz, amikor hat éves volt és olvasasi nehézségei voltak, mert azt gondoltam, hogy taldn diszlexias. Az
optikus azt mondta, hogy a fiam nem prébdlkozott eléggé és ezért nem tudta a teszteket megcsinalni... A fiamat gyogyithatatlan
Batten betegséggel diagnosztizaltak 6t évvel az utan, hogy el&szor a szem ideghdrtydja csapsejtjeinek disztrofiajat allapitottdak meg
nala. Ha korabban megkapjuk a diagndzist, hamarabb beletérédtiink volna a helyzetbe, még ugyis, hogy a progndzis akkor is és ma is
egyarant rossz, és meg tudtuk volna kimélni gyermekiinket a lelki sérilésektél.”
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